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Secuencia acinesia/hipocinesia fetal

Fetal Akinesia-Hipokinesia Sindrome

Alberto Vélez van Meerbeke*

El sindrome de secuencia acinesia/
hipocinesia fetal es un trastorno genético
raro, descrito en 1974, por Pena y Shokeir,
en dos hermanas que murieron al nacer
con camptodactilia, pie equino, anquilo-
sis de las rodillas y las caderas e hipoplasia
pulmonar. Este sindrome afecta, aproxi-
madamente a uno de cada 12.000 recién
nacidos, y en la bibliografia médica se han
reportado unos sesenta casos (1), los cua-
les en su mayoria son esporddicos. Ade-
mads, buena parte de los casos familiares
parece tener una herencia autosémica
recesiva (25% de riesgo de recurrencia).

Aunque la etiologia es desconocida, en
1983 Moessinger propuso que una dismi-
nucion de los movimientos fetales en el tite-
ro puede llevar a un cuadro similar y
propuso llamarlo secuencia de deformacién
por acinesia fetal (2). Esto lo comprobé

utilizando un modelo animal en el que lue-
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go de curarizar fetos de ratas encontr6 las
siguientes anomalias: retardo del crecimien-
to intrauterino, cambios craneofaciales y en
las extremidades, hipoplasia pulmonar, cor-
don umbilical corto y polihidramnios. Pro-
puso entonces que estos hallazgos eran
secundarios a varios mecanismos: disminu-
cién o ausencia de deglucion, que lleva a
polidramnios; disminucién en la masa mus-
cular y dsea, resultado de la inmovilizacion
prolongada, lo que explica el bajo peso; in-
hibicién de la actividad respiratoria fetal,
que lleva a hipoplasia pulmonar, y ausencia
de movimientos articulares, que llevan a
anquilosis y fijacion de las articulaciones e,
igualmente, a una disminucion del creci-
miento del cordéon umbilical, por modifica-
ciones en las fuerzas de traccion.

Luego de retomar las descripciones cli-
nicas originales, la hipdtesis de Moessinger
y los multiples casos reportados hasta ese
momento con manifestaciones similares,
pero con una gran variedad de anomalias
adicionales, en 1986 Hall propuso que el

cuadro, en ausencia de una etiologfa, debia
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ser denominado fenotipo de Pena-Shokeir
o secuencia acinesia/hipocinesia fetal, tal
como se conoce hoy en dia (3).

Posteriormente, Rodriguez y Palacios, en
1991, encontraron caracteristicas similares
en la secuencia de deformacion por acinesia
fetal y la secuencia de oligopamnios, como
la artrogriposis, el cordén umbilical corto y la
hipoplasia pulmonar (4). Estos autores des-
criben como la compresion fetal, la debili-
dad muscular y la acinesia fetal desempefian
un papel definitivo en el origen de estas ano-
malias relacionadas con una disminucién de
los movimientos fetales en el ttero.

Las causas pueden ser variadas y se aso-
cian con todas las entidades que afecten los
movimientos fetales, como problemas
neurogénicos o miopdticos, dermopatias res-
trictivas y otras enfermedades del tejido
conectivo, exposicion a teratdgenos o cons-
triccion intrauterina (5-11). Hageman, en su
serie de 75 casos con hipocinesia fetal, en-
contr6 14 de 61 con alteraciones cerebrales
genéticas como hidrocefalia, hidranencefalia
y microcefalia. En 14 pacientes refirid, ade-
mas, cambios de la médula espinal —como
degeneracion de las células de las astas an-
teriores—, y Otros casos tuvieron causas
diversas —como trastornos miopaticos,
miastenia grave congénita, neuropatias con-
génitas y alteraciones del tejido conjun-
tivo o de la piel— (12).

Por otra parte, Witters, en un estudio de
treinta pacientes diagnosticados con se-

cuencia de deformacion por acinesia fetal,
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pudo realizar un diagndstico anatomo-
patoldgico en el 53% de los casos. De éstos,
la mitad de las anomalias cerebrales fueron
seguidas por los problemas miopaticos (5).
Lavi, entre tanto, reporté un caso con el
fenotipo, posiblemente relacionado con
ingesta materna de cocaina y cambios neuro-
patoldgicos secundarios a lesion isquémica
en el cerebro, adquirida esta tltima en el
tutero (10). Después, debido a esta diversi-
dad de etiologias, y basandose en la inac-
tividad como causa primordial del cuadro,
Moerman propone una aproximacion fetopa-
tologica —basada en el examen del sistema
nervioso central (SNC)— que incluya la
médula espinal y el tejido muscular (13).
De esta manera solamente se pueden dife-
renciar los casos genéticos de los adquiri-
dos (3).

De acuerdo con las manifestaciones clini-
cas, se proponen tres tipos de sindromes: el
tipo uno, que muestra el cuadro descrito ori-
ginalmente como sindrome de Pena-Shokeir,
con todas su manifestaciones; el tipo dos, o
sindrome cerebro-6culo-fascio-esquelético
(COFS), que es una enfermedad degenerativa
autosémica recesiva del SNC y que lleva a
atrofia cerebral con calcificaciones, cataratas
congénitas bilaterales, microcdrnea, atrofia
Optica, contracturas articulares progresivas
y fallas en el crecimiento (14-15), y el tipo
tres, que se ha descrito como un fenotipo in-
termedio entre los sindromes COFS y Neu-
Laxova (grave retardo del crecimiento,

fenotipo cerebro-artro-digital, displasia
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ectodérmica y edema), lo cual sugiere que
las dos condiciones representan diversos
grados de gravedad de una misma mutacién
autosomica recesiva (11).

En general, el diagndstico es posnatal y
con estudio patoldgico; sin embargo, es im-
portante realizarlo tempranamente. Uno de
los métodos usados en la actualidad es el ul-
trasonido (tradicional o tridimensional), con
el cual se pueden evaluar las contracturas, el
tamano de los huesos y de los pulmones (16).
Se ha visto, ademas, que la sonolucencia
nucal puede ser un signo temprano del
fenotipo (17). Igualmente, en todos los pa-
cientes, sobre todo si existen antecedentes
familiares, se debe hacer un estudio
cromosémico, por cuanto en algunos casos
se pueden encontrar alteraciones (14,15).

Aunque el futuro de estos pacientes es
en general muy malo, la gravedad de las
lesiones que originaron las anomalias van
a establecer el prondstico, por lo que es

muy importante buscar una etiologia es-
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